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血族結婚 を持つ 1家系 3同胞例く男性 2人 ， 女性 1人Iに 運動失調 ， 振戟 ， 自律神経症状 な ど多彩
な神経症状 を認 め ， こ の 内1 同胞く60歳 ， 女性1の 生検直腸組織 を電顕的に 検討 した ． 直腸 の 粘膜下神経
叢 の神経細胞 と シ ュ ワ ン 細胞 ， 粘膜固有層の線推芽細胞 と 血 管周囲細胞， 粘膜筋板 の平滑筋細胞 ， 粘膜
上 皮細胞に 特異 な細胞質内 エ オ ジ ン 好性封入体くintr a cytopla s mic e o sinophilic n clu sio n s， IEIs が観
察 され た ． 1 EIs は微細構造 上 ， 一 層 の 限界膜で取 り囲ま れ ， しば しば 中心 部に 電子 密度大 な コ ア を含 む
微細顆粒状物質 か ら な っ て い た ． こ の 工EIs は ， 最近著者 らが 剖検例く本症例 のj削 で記載 した細胞質内
封入体 と類似の微細構造 を 示 して い た ． 以上 か ら ， 2同胞例 に は病理 学的 に も 同
一 の 疾病過程 が存在 す
る も の と判断さ れ る ． I E王s の 生化学は未解決 で あ る が ， 工EIs の 形態学的特徴か ら ， 2同胞例 の 家族性失
調症は既知 の疾患の い ずれ に も 分類 しえ な い 新種の 神経蓄積症と思わ れ る ．
Kcy w ords u n u s u al fa milial ataxia， intr a cytoplas mic e osin ophilic
in clu sion s， re Ctal biopsy， a utO S O m al r e ce ssiv e， n e u r O n al
StOr age dis e a se
著者ら は ， 濃厚な血族結婚 を有 す る 1家系 に 多彩 な 神経症状 ， 性格変化 な ど複雑 な神経精神症状 を示 し，
神経症状 と髄液異常 を示す 3 同胞例 慣性 2 人， 女性 さ ら に 剖検例 に お い て 今日 ま で末 記載 の 特異な エ オジ
1人I の臨床所見 と 1男性同胞例 の剖検所見 に つ い て ン 好 性 の 細胞質内封 入 体 が ， 中枢 神経 系くC entral
報告 して き た
冊
． 3 同胞例 は進行性 の 運動失調 を 主 n e r v o u s syste m ， C N SIで は神経細胞 ， グリ ア細胞，
症状と し， 振戟 ， 錐体路微候 ， 襲馴軋 知覚障 乱 自律 脳室上衣細胞 ， 脈絡車上皮細胞お よ び 実質内の 毛細血
A bbr eviatio ns こC N S， C e ntr al n erv o u s sy tem ニ IEIs， intr a cytoplas mic e osinophilic
in clu sio n s三 N S D， n e u r O n al stor age dis ea sei P N S， peripher al n erv o u s syste mi RE R，
r o ugh－Su rfa ced endoplas mic retic ulu m
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管周 囲細 胞 に ， 末 梢 神経 系 くpe riphe ral n e rv O u S
system t P N SI で は後根神経節と自律神経節 の 神経細
胞， 外套細胞お よ び末棺神経の シ ュ ワ ン細胞 に ，
一 般
臓器で は尿細管上皮細胞 と曲精細管上皮細胞 な どに 広
汎に 観察さ れ た ■ こ の 特異 な細胞質内封入体 は ， 組織
化学的に は脂質や糖質 を含 まず ， 主 に 蛋白質か ら な る
こ と ， 微細 構造的 に は 粗面小 胞体 くr o ugh－Su rfa c ed
endopla s mic reticulu m ， R E Rlと密接 に 関連 して い る
こ とが判明 した ． 以 上 の 臨床所見と剖検所見 に 基づ い
て， 著者 ら は剖検例 の 病態を ， 常染色体性劣性の遺伝
性蛋白代謝異常 を伴う神経蓄積症 くn e u r o n al sto r age
dise as e， N S DJと した が ， 細胞質内封入体の 詳細は未
解決で ， 推測の 域 を出な か っ た ．
最近剖検例の姉く1929年生まれ ， 60歳1が ， 金沢大学
医学部付属病院 に 入 院 した の を機会 に ， 微細構造 に 死
後変化の生ずる剖検例 と異 な り ， よ り 新鮮 な 材料 か
ら， よ り正 確 な 情報 が得 ら れ る こ と が 期待 さ れ た た
め
，




Fig－1． Fa mily pedigr e e． T hr e e siblingsくIV－4，5
a nd 7I a r e affe cted． Large a rr o windic ates
the pre se nt c a se， and s mallar r o wthe c as e
a utopsied re c ently repo rted
l用
． T hr eethick
lin e s sho w c o n s anguin e o u s m a rrlage．
Tablel． Clin cal findings ofthe pr e s ent c a s ebiopsied a nd he r





Age くye a rI
Age of o n s etくye a rl
Du ratio n of
illn es sくye a r sl
Pr ogre ssiv e ata xia
Actio ntre m o r s
Pyr ami daltra ct sign s
lmpair ed a udito ry a c uity
De c re a s ed po sition
Vibr atio n s e n s e
Hy po－ O r a－ r efr e xia
Auto n omic dysfu n ctio n s
Ex c es siv e s w e ating
To nic pupils
Blepha r opto sis
A bdo min al pain
Vomiting
Dia rrhe a
Pa r alytic ile u s
Neu r oge nic bladder
Cer ebr o spinal fluid
Elevated protein
Xa ntllO Cbr o mia







































































































































































さ ら に 分析電顕 に て 検討 した ■ 生検直腸組織 の 粘
膜下神経叢の 神経細胞 と シ ュ ワ ン 細胞 に ， 剖検例 と類
似の 細胞質内 エ オ ジ ン 好性封 入体くintr a cytopla s mic
e o sin ophilic n clu sio n s， I EIs， が 出現 し， さ ら に 粘膜
固有層の 線維芽細胞と血管周囲細胞 ， 粘膜筋板の 平滑
筋細胞 ， 粘膜上 皮細胞 に もI EIs が 出現 した ． 本稿の 所
見の 一 部 は他誌に 掲載さ れ る 予 定
4－で あ る が ， こ こ で
は得ら れ た所見を詳細 に 報告す る ． な お ， 生検直腸組
織の 生化学的分軌 皿 s の 免疫組織化学的検索と培養
線推芽細胞の 検討 を試 み た が ， 有 意 な 所見 が得 ら れ
ず， 王E王s の 生化学的特性は未解決 の ま ま で あ る ■ しか
し既知 の N S D で指摘さ れ て い る よう に ． 今 回 の 検索
で 得ら れ た所見 就中線維芽細胞の 所見は ， こ の 特異
な家族性失調症 を N S D と診断す る 重要な根拠と な り
う る ， と 考え られ る ．
材料お よ び 方 法
材料 と して ， 60歳女性の 直腸組織小片を使 用 した ．
症例の 家系 と臨床所見に つ い て は ， それ ぞ れ 図 1 と表
1 に 示 した ． こ の 症例は ， 発症初期 と考 え られ る31歳
か ら38歳 く1957へ 19644引 ま で の 杓 7 年間本院 で 入院
加療 さ れ ， 引 き続 き石 川 県内の 某病院 に て 入 院治療を
受 け て い た ， 1988年 3月 ， 右 大腿 骨骨折 の 治療の た
め ， 本院 に 再入 院と な っ た も の で あ る ．
資料採取 に は ， 内視鏡下で パ ン チ ． バ イ オ プ シ
ー 法
を用 い た ． 生検 直腸組織 は ， 採 取後直 ち に 燐酸緩衝
2．5％グ ル タ ル ア ル デ ヒ ド液 で固定 し た ■ 次 に 燐 酸緩
衝 1％オ ス ミ ウ ス 酸 液 で 後固定 し ， 順次 高濃度 エ タ
ノ ー ル で 脱水 し ， エ ポ キ シ樹脂 に 包埋 し た ， 超薄切々
片 に は酢酸 ウ ラ ン と ク エ ン 酸鉛 の 二 重 染色 を施 し ，
H ．600型電痍 旧 立製作所 ， 東 新 に て観察 した ． 残り
の 組織 小 片は10％ホ ル マ リ ン 液で 固定 し ， パ ラ フ ィ ン
包 埋 後 ， へ マ ト キシ リ ン ． エ オ ジ ン 染色標本 とし て光
政 で 観察 した ． また エ ポ キ シ 樹脂包埋 の 1月 m の 切片
に は ， ト ル イ ジ ン ． ブル
ー 染色を施 して光顕観察用と
し た ，
分析 電療法に は電顔観察用 の 切 片 を利用 し ， 上 記電
顕に 装着さ れ た7000型 エ ネ ル ギ
ー 分散型 X線微小分析
装置tKe v e x社 ， カ ナ ダう を用 い て ， 主 に IEIs の コ ア
を対象 に して 分 析 し た －
Fig． 2． Subm u c o u sple x u s and lamin a pr opria m u c o s a．
A a nd B． Ple x u s n e u ro n s c ontain
m ultipleI EIs with o r witho ut c o r e sI A 7 he m ato xylin
－e O Sin ， X17000－ B， tOluidine blu e， X 400－
C， T hr e e cells with a nI EIobse r v ed in thela min apr opria m u c o s a． Toluidi
ne blu e， X4 00．
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成 績
工 ． 光顕 所見
直腸組織 は， 上 皮細胞層か ら 粘膜筋板 の 深 さ ま で
で， 粘膜固有層内に は し ば し ば孤立 リ ン パ 濾胞が 出現
し， ま た粘膜下神経襲 の 神経細胞群が散在 す る の が 観
察さ れた ．
1 ． 粘膜 下神経叢の神経細胞
粘膜下神経華 の神経細胞は ， 大多数が 細胞群 と して
出現し ， 個 々 の 神経細胞の胞体 に は顕著 な腰大傾向が
認め られ な い もの の ， 細胞群 は全体 と し て円形な い し
楕円形を示 すも の が 多い ． 大半 の神経細胞の細胞質内
に は ， 円形 ない し楕円形 を呈 す る大小不同の 工EIs が
含まれ ， こ れ らの E 工s に 1 へ 数個の エ オ ジ ン 強陽性
の コ アが しば しば 認め られ たく図2 A と2臥 稀 に い び
つ な外形の 神経細胞群が観察さ れ たが ， 個々 の 神経細
胞 に は 工EIs が 含ま れ て い る こ とが 多い ．
2 ． 粘膜固有層お よ び孤立 リ ン パ 濾胞 の 細胞
粘膜固有層に は ， 正王s を持 つ 細胞が 広く 散在 して い
た が ， 粘膜上 皮細胞層直下の 細胞 に頻繁に 工E工s が 認
め られ た く図2 Cト こ れ ら の細胞 の 工E王s は細胞質の 大
部分を占拠 し ， 核 は圧排 され て変形 し， 細胞質は細胞
の 外側 に 突出す る こ とが 多い ． 孤 立 リ ン パ 濾胞 の細胞
に も 同様 の 正工s が み ら れ た ． しか し ， 光顕上 こ れ ら
工E工s を 有 す る 細胞 の 種類 を同定 す る こ と は 困難 で
あ っ た ．
H ． 電 顕所見
1 ． 神経細胞
Fig． 3． Subm u c o u sple x u s n eu r o ns． M o st n e u r o n sha ve IEIs a ss o ciated with or witho ut c o r es．
No IEIs a re s e e nin s atellite c ells a nd a x o n s． T his ga nglio n sho w s r o u nded shape． Ner v e
C ellnu cle u sく叩 ，S atel ite celln u cle u sくSJ． x l，700t
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超薄切 々 片 で は ， 粘膜下神経輩の 神経細胞 は 1個 か
ら4 0個前後の 細胞群ま で様 々 に 出現 す る が ， 多く は
5 旬 10偶 の 細胞群と して 認 め られ ， 全体 と し て卵 円形
を呈 して い た く図 3卜 しか し ， 時 に 不 規則な 外形 を示
す もの も あ っ た く図 4Al． こ れ らの 神経細胞 の 大部 分
に IEIs が 認め られ ， こ れ ら の I EIs は楕円形 を呈 し ，
大き さ は長径 が 0．5へ 10声 m と 大小 区々 で あ っ た が ，
5ノ上 m 前後の もの が比 較的多数 を占め て い た ． 1 E王s に
ょ る胞体の 腰 大は明 瞭で は な い が ， 1 EIs が核 に 密接す
る 場合 に は ， 核は 凹面状に 圧排 さ れ る こ と が 多い く図
3 ， 4 A と 5ト 細胞質の 大 部分 が ， 多数の I EIs に よ っ
て 占拠 され た神経細胞も時折認 め ら れ た く図 4Bト
IEIs は 山 層の 限界膜 に よ っ て 取 り 囲 まれ ， 内部は や
や電 子 密度 小 の 微細顆粒状物質 で 満た さ れ ， しば しば
そ の 中心 部に 径 1ノノ m 前後 の 電子 密度大 な 正 円 形 の
均質な コ ア が 1 へ 数個観察 さ れ た く図 3 ， 4A と 5 Al．
一 方 ， 不正 円 形 あ る い は い び つ な コ ア に は ， 径 が
5n m 以 下の マ イ ク ロ フ ィ ラ メ ン ト様の 微細 フ ィ ラ メ
ン ト か ら な る 放射状 の 線推構造 が み ら れ た く図 3 ，
4 A
，
4B と 5Bl． 時 に 1 個の I EIs に こ の 2種 の異 な っ
た コ ア が同時 に 出現す る こ と も あ っ た がく図5 Bl， この
2種 の コ ア は ， それ ぞれ 異な っ た 神経細胞に 出現する
傾向を 示 し た ． 工EIs の 限界膜の 外面 に は リ ボ ゾ ー ムが
接 着 し ， ま た I EIs の 外側 の 細胞質 に は R E R と ポリ
ゾ ー ム が 豊富に 分布 し， 更 に IEIs が R E Rに 直接連続
す る 像も 観察さ れ た ． 逆 に リ ボ ゾ ー ム を伴 っ た細胞質
Fig． 4． Subm u c o u sple x u s n e u ro n s． A ． A m a ss
of n e u r o n s sho w lng lr regula r shape． X2，000．
B ． T he cytopla s m of a ne uron is o cc upied
With IEIs． X3，000．
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Fig． 5． Tw odiffe re nt c o r es． A ． De n s eho m oge n e o u s c o r es a re s ee nin IEIs． x9，000． B． De n se
C O r e S With filam ents are obs e rv ed in a nIEI． So m e ofthe m fus e with e a ch othe r． Tw ode n s e
ho m oge n e o u s c o r e sくa rr o whe adsl a r e also se en ． x1 4，00 0．
の I EIs へ の 湾 入像 もみ られ た く図61． 神経細胞 の胞
体の 間隙と胞体 の 組織腔 に画す る部位 に存在す る 無髄
線推 の 軸索 に は ， I EIs は み られ な か っ た ．
2 ． 外套細胞 お よ び シ ュ ワ ン細胞
神経細胞 を取 り囲 む外套細胞 に は， 1 E工s は全く 観察
さ れ な か っ た く図3 と 4 Al． 粘膜下神経欝の シ ュ ワ ン
細胞 に は ， し ば し ば IEIs が 出現 し ， 工EIs を含む 細胞
質は組織腔 に 突出し ， 核 は圧 排さ れ て 凹面状に 変形 し
て い る も の が 多 い く図り ． 工E工s の 内部 に ， リボ ゾ ー ム
を含 む細胞質 の 湾入 も しばし ば観察さ れ た ． 神経細胞
と異 な り ， シ ュ ワ ン 細胞 で は細胞質突起 に も 工EIs が
出現 して い たが く図 81， 神経細胞 に み ら れた 線結構造
を持 つ コ ア は認 め られ な か っ た ．
3 ． 線推芽細胞 ， 血管周囲細胞 ， 平滑筋細胞 と粘膜
上皮細胞
孤立 リ ン パ 液胞 を含め ， 粘膜固有層の 線維芽細胞に
Fig． 6． An IEI in a ple x u s n e u ro n a ss o ciated
With ribo s o m e－ C O ntainl ng CytOPla s mic in v ag－
in atio n s． M a ny R E Ra nd fre e ribo so m es a r e
Observ ed in the cytopla s m adja c e nt to the
工EI． x14，000．
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も頻繁 に I EIs か 出現 し ， その 微細構造 は シ ュ ワ ン 細
胞 の 工EIs に 類似 して い た く図9 Aト 線推芽細胞の み に
見 出さ れ た 所見と して ， 明 ら か に R E Rの 槽 内に 存在
し， 微細額粒状物質の出現 が 不明瞭 で コ アの みが 目立
つ 工E工s が 観察 され た く図9 Bl． 比較 的稀 な所見 と し て
粘膜固有層 の 毛細血管周囲細胞く図9 Cl， 粘膜筋板 の平
滑筋細胞く図9 Dl， 粘膜上皮細胞く図1 01に も 工EIs が
観察 され た ． い ずれ の 細胞 に お い て も ， 工E工s の コ ア に
は線推構造は認 め られ な か っ た ．
上 記以外の細胞 と して ， 直腸組織内 に は血 管内皮細
胞 ， 組織球 ， リ ン パ 球 ， プラ ス マ 細胞 ， 肥満細胞な ど
が観察さ れた が ， 検 索 し た 限 り ， こ れ ら の 細胞 に は
I E王s は見出 し得 なか っ た ．
H ． 分 析電顕 所見
対象と した 神経細胞 の 1E工s の 2種 の異 な っ た コ ア
の なか で ， 線推構造を有 す る コ ア に ， 均質 な コ ア に は




神経変性疾患は ， 原因 の 不 明 な 一 次性 の 変性過程を
示 す も の と ， 代 謝異常を伴 う 二 次性変性過程 を示 す2
群 に 大別さ れ る ． こ の な か で ， 特 に 後者 を診断する場
合に は ， 生化学的方法が 用 い ら れ る が ， 生化学的方法
を駆使 して も 診断の困難 な代謝異常 を伴 う疾患が いく
つ か 指摘 され て い る 5I． こ れ らの 疾患 の 診断 に は ， 生
検組織 に よ る病理 学的方法が極め て 有用と さ れ ， 種々
の 組織が 検索 の 対象 に な っ て い る ． 対象に な る組織の
なか で ， 特 に直腸 は神経細胞 を始 め ， 多種類の 細胞を
含 む た め ， 代謝異常が疑 われ る神経疾患 に は直腸生検
が盛 ん に 実施 さ れ て実繚 を あ げて お り6 川 ， 直腸 生検
の妥当性 と診断的有用性 に は疑問 の余地 は ない ．
今 回 の 直腸生検で明ら か に され た こ と は ， 粘膜下神
経草 の神経細胞 と シ ュ ワ ン細胞 の み な ら ず， 粘膜固有
層の線推芽細胞 ， 毛細血管周囲細胞 ， 粘膜筋板の 平滑
筋細胞 ， 粘膜上 皮細胞な どの神経組織以外 の 種々 の細
Fig． 7． Schw a n n c e11s in subm u c o u sple x u s． A ． An I EIo c c upies ala
rge part of cytopla s m
which pr otrude sinto tis su e spac e． B． M a ny cytopla s micin v agin atio n sa re s e enin a nI EIwith
de n s e c o r e s． Ax ons in Fig． A a nd Bc o ntain n oI EIs． A a nd B， XlO，000．
封 入体 を伴う家族性失調症の 直腸生検所見 727
胞に ， 剖検例と 同
一 の 壬EIs が 観察さ れ た こ と で あ る ．
こ の 工E王s は ， 剖検例 に お い て指摘 し た よう に 劫 ， 微
細構造上 RE Rと 密接 な関連 を有 して い た － I E工s は ，
RE Rの 槽が腰大 し た もの で ． 細胞内で の R E Rの 機能
から考 える と ， R E Rの 槽内 で合成 さ れ た 蛋白質 の 異
常な蓄積と判断 され る ． しか し， こ の 蓄積が 蛋白合成
の 克進状態 を示 して い るの か
1 0I
， R E R か らゴ ル ジ装置
へ の移送が 障害 を示 し て い る の か 川
12I
， さ ら に 遺伝的
に規定さ れ た酵素異常 に 依る 中間代謝産物 を示 すも の
なの か ， 詳 し い こ と は依然不明の ま ま で あ る ． 発病か
ら今日ま で40年余の 長期経過の間に 徐 々 に 蓄積 ， 成長
し ， 今回の 正1s が形成 さ れ たの で あ ろう ． 一 般 に 神経
線維の軸索に は ， RE R が出現 しな い こ と は 長 く知 ら
れて い る
瑚
． 粘膜下神経草 の 無髄軸索に 王E工s が 全く観
察され な か っ た の は ， IEIs が R E R由来 で ある こ と を
示す 一 つ の 重要 な所見 と考 えら れ る ．
今回の生検例で観察 され た I E工s の うち ， 粘膜下神
Fig． 8． Schw a n n c ellproc e ss e swith I EIs． T he
pro c es s es a r e m a rkedly s w olle n． Schw a n n
C ellnu cle u sくS NI， X6，000．
経黄の 神経細胞 で の み見出され た 線雄構造を有 す る コ
ア に つ い て若干触れ る ． 既 に 指摘 した よう に ， カ ル シ
ウ ム の ピ ー ク が 認め られ ない 均質な コ アと線推構造 を
持 つ コ ア は ， そ れ ぞ れ異 な る神経細胞 に 出現す る傾向
を示 した ． こ の 2種 の コ アの 出現様式 に つ い て は ， こ
こ で詳細 を述 べ る こ と は困難で あ る ． しか し， 稀 に 1
個 の ユE工s に 2種の コ ア が 同時 に 出現する こ と も あ り ，
個々 の 神経細胞と コ アの 相関 を厳 しく求め る こ と は そ
れ程意味の あ る こ と で は ない の か も知れ な い ． 先 の 剖
検例の検索で は3I， C N Sと P NS， さ ら に 一 般臓器 に 至
る まで 広汎 に 行わ れ たが ， い ずれ の 部位の コ ア に も線
縦横造 を認め て い な い ． しか し， 電顕資料と し て は剖
検時 に，採取 され た 小脳の歯状核以外 は全て ホ ル マ リ固
定後の組織 を用 い て お り ， 今回の 生検所見と剖検所見
を直接対比 す こ と は で き ない ． 将来生検例 の 小脳歯状
核の検索が実現す れ ば， 2症例間の異同に つ い て まと
ま っ た 結論が 得 られ 可能性がある ．
N S D は脂質症く1ipido sisl， ム コ 多糖症くm u c opoly．
S a C Cha rido sislや ム コ 脂質症 くm u c olipido sisI な ど に
分類さ れ ， そ れ ぞ れ の NSD に は ， 種々 の 亜 型が 区別
され て い る が
引
， い ずれ の N S Dに お い て も ， 生検直腸
の 線維芽細胞 ， 組織球， 血管の 内皮細胞お よび 周囲細
胞 ， リ ン パ球 ， プラ ス マ 細胞な どに ， 各々 の N S Dに
共通の 細胞質内封入体が 出現す る こと が報告 され てい
る
川
． 今回 の 生検 に よ っ て ， 剖検例 で は明 ら か に 出来
な か っ た 神経組織以外の種々 の細胞に 工EIs が 見 出さ
れ た ． こ の I EIs の 分布 は ， 既知の N S Dの 細胞質内封
入体と極 め て類似 した分布様式を示 す こ と か ら ， こ の
生検例 を N S Dある い は N S D類似の 病態 と判断 して
も異論は な い ． しか し今 回 の IEIs の 形態は ， こ れ まで
に 報告さ れ た N S Dの 多種多様 な封入体 の い ずれ に も
一 致 しな い ． 既知 の N S Dに 出現 する 異常代謝産物 は
ライ ソ ゾ ー ム と 密接 に 関連 してお り ， R E Rに 由 来す
る今回 の 工E工s と の 間に ， 形 態的差異が生ずる の も 当
然と 思 わ れ る ． 既知 の NSD は ， 脂質 ， 糖質 あ る い は
糖脂質の 代謝異常 に 基づ く も の で ， 今回 の 特異 な形態
の 王E工s は ， 既知の N S D と は全 く異な る代謝異常が ，
こ の 生検例 に 存在 す る こ と を物語る構造物 で あ る ．
今回 の 生 検例 は ， 現 在63歳 で 生存中で あ る ． こ の 機
会に 検索を進 め て ， 1EIs の 生化学的特性を明確 に し ，
代謝異常の 本態 を解明 しな け れ ば なら な い ．
結 論
血族結婚歴 を持 ち ， 多彩な 神経症状 を呈 す る 1家系
3同胞例 く男性 2人 ， 女性 1 人1 の う ち ， 1 同胞く6 0




以 下の 結果を得 た ．
1 ． 光顕的 に は直腸の 粘膜下神経寮の 神経細胞 と粘
膜固有層の 細胞 に 円形な い し楕円 形の ． 内部 に しば し
ば コ ア を有 す る IEIs が 認め られ た ．
2 ． 電頗 的に は ， 粘膜下神経叢 の 神経細胞 の 工E工s
村
は
， 大小不 同 で ， 一 層の 限界膜 で 取 り 囲まれ た微細顆
粒状物質 か ら構成さ れ て い た ■ こ の物質 の 中心 部に ，
円 形の 均質 で電 子 密度大 な コ ア が し ば し ば 観察さ れ
た ． 神経細胞 と同様 の 1 EIs は ， 粘膜下 神経章 の シ ュ ワ
ン 細胞 ， 粘膜固有層の 線維芽細胞 と血管周囲細胞， 粘
Fig． 9． I EIs in c ells ofthe la min aproprla m u C O S a a nd thela min a m u s c ula ris m u c o s a． A ． Tw o
fibr obla sts with an I El a r e s e e n． x5，100． B． T hr e e c onspicu o u s c o r e s o c cu rin afibr obla st．
Aro u nd these cores a s malla mou nt of fine granular m ate rials くa rr o whe adslis als o s e en．
X6，000． C． A c apilla ry pe ricyte ha s a nIEI． No I EIs a r e obs e rv ed in c apilla ry e ndothelial
C ells． Capilla rylu m e nくC Ll， X8，500． D ． A s m o oth m u s cle c ellwith a nIEI． X14，000．
封入体 を伴う家族性失調症 の 直腸生検所見
Fig．10． A m u c ou s epithelial c ell with IEIs．
T hes eI EIs a re si mi 1a r to tho se s e e ni the
n e rv e C ellof Fig． 6． x6，800．
膜筋板の 平滑筋細胞 ， 粘膜上 皮細胞 に も 認め ら れ た ．
3 ． 神経細胞 の 工EIs の コ アの 一 部 に ， 放射状に 配列
した線維構造が出現 した ．
4 ． 分析電頗 で は ， 線維構造 を持 つ コ アに カ ル シ ウ
ム のピ ー クが 認め ら れ た ．
以上 か ら ， IE工s の 形態学的な僅か な 差異が み ら れ る
もの の ， 剖検例と 生検例 の 姉弟 に は ， C N S と P N Sを
侵す同 一 の 疾病過程が存在 す る こ と に 疑 い の 余地 は な
い
． そ して ， 姉弟 に み ら れ る こ の 特 異 な 疾患の 本態
は， 既 知の N S Dの い ず れ に も分 類 で き な い 常染色体
性劣性の 特徴 を持 つ 新種 の N S Dと結論さ れ る ．
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the n eur ons w e r efilled with lessdense， fine gra n ular materials with or without dense
cores， a nd su rrounded by a slngle m embra n edec ora ted with atta ched ribosom es． Similar
I E Is we re observed within the Schw an n c ells， fibroblasts， Va SC ula r pe ricytes and sm o oth
m us cle c e11s in the lamina propria m uc o s a， a nd within the m u cou s epithelial cells － T he
IE Is in the pr es e nt ca se w e re simila rto thos e s e e nin the m ale autopsied sib ling re c e ntly
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repo rted－ T he distributio n of IE トloaded c ells in the pr e s e nt c a s eclo s ely r es e mbled thaI oE
Cells with storage m aterials in ne uronal storage dise aseくNS Dsl． The IE Is are c。nSider ed
tobe stored m aterials which resultfr om age n etically determined me t abolic disorder， With
an aut o s om al recessive tr ait－ The I E Is hav e n ot been desc ribed in any N S D． They show
that the un us u al fa milial ataxia in thes e t wo siblings is a type of N S Dpreviously
unreport ed．
